_.'// . %
=

Revista Cientifica de Salud BIOSANA Vol. 6, Nim. 3. (Abril-Junio 2026) Pag 173-181. ISSN: 2960-8481

Un desafio diagndstico y multidisciplinario en el espectro de las malformaciones congénitas a
Revista Cientifica de Salud

UN DESAFIO DIAGNOSTICO Y MULTIDISCIPLINARIO EN EL
ESPECTRO DE LAS MALFORMACIONES CONGENITAS:
ASOCIACION VACTERL, REPORTE DE CASO

A DIAGNOSTIC AND MULTIDISCIPLINARY CHALLENGE IN THE
SPECTRUM OF CONGENITAL MALFORMATIONS: VACTERL
ASSOCIATION, CASE REPORT

Karina Soledad Jacome Ruiz 1*

1 Médico Posgradista de Imagenologia, Universidad San Francisco de Quito. Ecuador. ORCID:
https://orcid.org/0009-0004-4894-1405. Correo: karyjacome91l@gmail.com

Ximena Rocio Zabala Valdez ?

2 Médico Posgradista de Imagenologia, Universidad Central del Ecuador. Ecuador. ORCID:
https://orcid.org/0009-0002-9449-2511 . Correo: zabalax.4amdc.espoch@gmail.com

Andrés Sebastian Jiménez Falconi 3

3 Médico Especialista en Imagenologia, Hospital Gineco-Obstétrico Isidro Ayora. Ecuador. ORCID:
https://orcid.org/0009-0006-4087-0416. Correo: anyezjimenez@hotmail.com

Adrian Marcelo Taco Vasquez

4 Médico Especialista en Imagenologia, Hospital Gineco-Obstétrico Isidro Ayora. Ecuador. ORCID:
https://orcid.org/0009-0009-5191-0606. Correo: adriamtv_19@hotmail.com

* Autor para correspondencia: karyjacome9l@gmail.com

Resumen
La asociacion VACTERL es un espectro de malformaciones congenitas no aleatorias caracterizado por la
coexistencia de anomalias vertebrales, anorrectales, cardiacas, traqueoesofagicas, renales y de las
extremidades. Su diagnostico continda siendo un desafio debido a la heterogeneidad clinica y a la ausencia
de un marcador genético especifico. Presentamos el caso de un recién nacido atendido en un hospital de tercer
nivel de la ciudad de Quito, Ecuador, en quien la evaluacion clinico-radiologica permitio establecer el
diagndstico de asociacion VACTERL. El abordaje imagenoldgico incluyé radiografia convencional,
complementada con estudios dirigidos segin los hallazgos clinicos. La identificacién temprana de las
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malformaciones asociadas permiti0 orientar oportunamente el manejo terapéutico y la planificacion
quirurgica. Este caso destaca la importancia del reconocimiento precoz de los hallazgos radiologicos
caracteristicos y del trabajo multidisciplinario para optimizar el prondstico y la calidad de vida de estos
pacientes.

Palabras clave: asociacion VACTERL; anomalias vertebrales; fistula traqueoesofagica; malformaciones
anorectales; anomalias cardiacas; anomalias renales; anomalias de las extremidades

Abstract

VACTERL association is a non-random spectrum of congenital malformations characterized by the
coexistence of vertebral, anorectal, cardiac, tracheoesophageal, renal, and limb anomalies. Its diagnosis
remains challenging due to its clinical heterogeneity and the absence of a specific genetic marker. We present
the case of a newborn treated at a tertiary care hospital in Quito, Ecuador, in whom a clinicoradiological
assessment enabled the diagnosis of VACTERL association. The imaging workup included conventional
radiography, complemented by targeted studies according to the clinical findings. Early identification of the
associated malformations facilitated timely therapeutic management and surgical planning. This case
highlights the importance of the early recognition of characteristic radiologic findings and the value of a
multidisciplinary approach in optimizing prognosis and improving the quality of life of affected patients.

Keywords: VACTERL association; vertebral anomalies; tracheoesophageal fistula; anorectal
malformations; cardiac anomalies; renal anomalies; limb anomalies
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Introduccion

La asociacion VACTERL corresponde a un conjunto no aleatorio de malformaciones congénitas definido por
la presencia variable de anomalias vertebrales (V), malformaciones anorrectales (A), defectos cardiacos
congeénitos (C), fistula traqueoesofagica con o sin atresia esofagica (TE), anomalias renales (R) y alteraciones
de las extremidades (L, por sus siglas en inglés: limb anomalies) (1). Su prevalencia estimada varia entre 1
por cada 10.000 a 40.000 nacidos vivos, constituyendo una entidad infrecuente y de elevada complejidad
diagndstica debido a la amplia variabilidad fenotipica y la superposicion con otros sindromes malformativos
1, 2).

El diagndstico se establece clinicamente ante la presencia de al menos tres de las anomalias mayores descritas,
luego de excluir otras entidades genéticas o sindrémicas con caracteristicas similares, como la anemia de
Fanconi, el sindrome CHARGE o el sindrome de Townes-Brocks (1, 3). Las anomalias vertebrales
representan uno de los hallazgos mas frecuentes, observandose hasta en el 60-80 % de los casos, mientras
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que la atresia esofagica con o sin fistula traqueoesofégica se presenta aproximadamente en el 50-80 % de los
pacientes (3).

La imagenologia desempefia un papel fundamental tanto en el diagndstico prenatal como en la evaluacion
postnatal de esta asociacion. La ecografia obstétrica puede detectar anomalias estructurales sugestivas durante
la gestacion, mientras que la radiografia convencional en el periodo neonatal constituye una herramienta
inicial esencial para identificar alteraciones vertebrales, malformaciones esqueléticas y signos indirectos de
atresia esofagica. Estudios complementarios como la ecocardiografia, la ecografia abdominal, la tomografia
computarizada y la resonancia magnética permiten una caracterizacion anatdmica mas detallada y una
adecuada planificacion terapéutica multidisciplinaria (1, 3).

Debido a la rareza de esta entidad y a la importancia de reconocer tempranamente sus hallazgos
imagenoldgicos, presentamos el caso de un paciente con asociacion VACTERL, enfatizando la correlacion
clinico-radiolégica y la relevancia del abordaje multidisciplinario en el diagnéstico y manejo integral.

Materiales y métodos

Se realiz6 un estudio descriptivo y retrospectivo tipo reporte de caso clinico. El protocolo se enfocé en la
descripcion del abordaje diagnostico, la correlacién clinico-radioldgica y el manejo terapéutico inicial de un
paciente neonatal con sospecha de asociacion VACTERL.

La evaluacion, el diagnostico diferencial y el abordaje quirdrgico se llevaron a cabo en el Servicio de
Neonatologia y la Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales (UCIN) de un Hospital de Tercer Nivel de la
ciudad de Quito, Ecuador, durante el afio 2026.

La evaluacion diagndstica incluyd revision de la historia clinica, andlisis de los hallazgos imagenoldgicos y
seguimiento de la evolucion hospitalaria. Los estudios de imagen realizados comprendieron radiografia digital
de térax y abdomen en proyeccidn anteroposterior, complementandose con otras modalidades diagnésticas
como la ecografia abdominal, de acuerdo con los hallazgos clinicos y la sospecha de malformaciones
asociadas.

: = il
Figura 1: Malformacion anorrectal con ano imperforado. Examen fisico en recién nacido que muestra ausencia
completa de orificio anal permeable, con presencia de fosita anal residual y sin evidencia de comunicacion cutanea
distal.
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El estudio fue desarrollado conforme a los principios éticos de la Declaracion de Helsinki. Se obtuvo
consentimiento informado por escrito de los representantes legales para la utilizacion de la informacion clinica
e iméagenes diagnosticas con fines académicos y cientificos, garantizando la confidencialidad y anonimizacion
de los datos del paciente.

Figura 2: Radiografia simple de térax y abdomen en proyeccion anteroposterior. A Se observa distensién abdominal
con ausencia de gas distal. B. La sonda nasogastrica presenta detencion y enrollamiento a nivel del tercio medio del
esofago, sin progresion hacia la cavidad géstrica, hallazgo compatible con atresia esofagica proximal.
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Figura 3: Esofagograma con medio de contraste hidrosoluble. A Tras la administracion de contraste a través de la
sonda enteral, se evidencia opacificacion del segmento esofagico proximal con terminacion ciega y, B. Ausencia de
paso distal hacia el estomago. Se observan dilataciones saculares del fondo de saco proximal, compatibles con atresia
esofagica.

Figura 4: Correccion quirargica de la atresia esofagica y fistula traqueoesofagica. Imagenes intraoperatorias que
muestran identificacion del cabo esofagico proximal, ligadura de la fistula traqueoesofagica distal y restitucion
primaria de la continuidad esofagica mediante anastomosis término-terminal.
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Figura 5: Control radioldgico seriado posterior a la reparacion quirdrgica. A 'y C. Se evidencia restablecimiento de la
continuidad esofagica con paso del medio de contraste hacia el estémago y progresion distal al intestino B. Se
identifica extravasacion focal del contraste a nivel de la anastomosis esofagica, compatible con fuga anastomoética de
pequefio volumen.

Resultados y discusion

Recién nacido de sexo masculino. Al nacimiento present6 dificultad para la alimentacion y abundantes
secreciones orales. La radiografia de torax y abdomen evidencié imposibilidad de progresion de la sonda
orogastrica con enrollamiento en el fondo de saco esofagico proximal, hallazgo sugestivo de atresia esofagica
con fistula traqueoesofagica asociada.

Adicionalmente, se identificaron anomalias vertebrales compatibles con hemivértebras y alteraciones de la
segmentacion vertebral. La evaluacion ecocardiogréfica reveldo rabdomiomas cardiacos y la ecografia
abdominal mostro rifion en herradura (iméagenes no disponibles). La integracion de los hallazgos clinicos e
imagenoldgicos permitid establecer el diagnostico dentro del espectro de asociacion VACTERL al contar con
tres de los hallazgos descritos previamente; anomalias vertebrales, tresia esofagica con fistula traqueo-
esofagica, ano imperforado (malformacion anorectal) y atresia esofagica con fistula trdqueoesofagica.

Posteriormente, el paciente fue sometido a correccion quirdrgica de la atresia esofagica con fistula
traqueoesofagica. Durante el seguimiento postoperatorio presentd fuga anastomotica, evidenciada mediante
estudio contrastado esofagico, que demostro extravasacion de contraste a nivel de la anastomosis esofagica.
Ante este hallazgo, se instaur6 manejo multidisciplinario con vigilancia clinica e imagenoldgica estrecha,
observandose evolucion favorable posterior.

©

@@@ Esta obra esta bajo una licencia Creative Commons de tipo (CC-BY-NC-SA). 178

Tl Sociedad Ecuatoriana de Investigacion Cientifica. E-mail: revistabiosana@gmail.com



mailto:revistabiosana@gmail.com

Revista Cientifica de Salud BIOSANA Vol. 6, Nim. 3. (Abril-Junio 2026) Pag 173-181. ISSN: 2960-8481

Un desafio diagnostico y multidisciplinario en el espectro de las malformaciones congénitas a8

Revista Cientifica de Salud

Discusién

La asociaciéon VACTERL representa un importante desafio diagnéstico debido a su heterogeneidad clinica 'y
a la ausencia de un marcador genético especifico. El diagnostico continda siendo fundamentalmente clinico
y requiere un alto indice de sospecha, especialmente en pacientes con multiples anomalias congénitas
coexistentes. Algunos autores lo definen tipicamente por la presencia de al menos tres de las siguientes
malformaciones congénitas: defectos vertebrales (V), anomalias anorrectales (A), malformaciones cardiacas
(C), fistula traqueoesofagica con o sin atresia esofagica (TE), anomalias renales (R) y alteraciones de
extremidades (L, por sus siglas en inglés: limb anomalies) (1,4). Sin embargo, algunos autores sugieren que
determinadas combinaciones de anomalias mayores y menores pueden ser suficientes para incluir a un
paciente dentro de este espectro clinico (4).

L aasociacion VACTERL presenta una incidencia aproximada que varia entre 1 por cada 10 000 y 1 por cada
40 000 nacidos vivos. Diversos estudios sugieren una mayor frecuencia en el sexo masculino. Hasta el
momento, no se ha demostrado una distribucidén predominante segun regiones geograficas ni grupos étnicos
especificos (2).

Las anomalias vertebrales constituyen las manifestaciones mas frecuentes de esta asociacion e incluyen
hemivértebras, vértebras displasicas (vértebras en mariposa, vértebra en cufia), defectos de fusion, vértebras
supernumerarias 0 ausentes, escoliosis congenita, regresién caudal o espina bifida (2,5); a menudo
acompafada de anomalias costales (4). La radiografia convencional suele ser el primer estudio de imagen
utilizado para su identificacion.

La atresia esofagica con o sin fistula traqueoesofégica representa otra de las manifestaciones clasicas de la
asociacion VACTERL. Radiolégicamente, la imposibilidad de progresion de la sonda orogastrica con
enrollamiento en el fondo de saco proximal constituye un signo altamente sugestivo (4). La imposibilidad de
progresion de la sonda orogastrica con enrollamiento en el fondo de saco esofagico proximal constituye un
hallazgo radioldgico caracteristico de atresia esofagica y representa uno de los signos diagndsticos méas
importantes durante el periodo neonatal (4, 5).

Las anomalias anorrectales consisten en atresia anal (o ano imperforado) y, en la mayoria de los casos, las
anomalias genitourinarias se asocian con la mayoria de los pacientes (2).

Las anomalias renales y cardiacas son determinantes importantes del prondstico a largo plazo. (1). Las
anomalias renales incluyen reflujo vesicourinario asociado a una anomalia estructural, agenesia renal
unilateral, rifiones displasicos o multiquisticos, sistema colector duplicado, hidronefrosis, rifién en herradura,
atrofia o hipoplasia renal, rifidn ectdpico y estenosis ureteral aislada (6). La ecografia abdominal constituye
el método inicial de eleccién para la evaluacion renal, mientras que la ecocardiografia resulta indispensable
para la deteccidn de defectos cardiacos congénitos asociados (1).

Las malformaciones de las extremidades incluyen anomalias radiales, hipoplasia del pulgar, defectos de las
extremidades inferiores, polidactilia u oligodactilia (3).

Desde el punto de vista imagenologico, el abordaje multimodal es esencial para caracterizar adecuadamente
las anomalias presentes y establecer diagndsticos diferenciales. Entidades como el sindrome CHARGE, la

©

@@@ Esta obra esta bajo una licencia Creative Commons de tipo (CC-BY-NC-SA). 179

Tl Sociedad Ecuatoriana de Investigacion Cientifica. E-mail: revistabiosana@gmail.com



mailto:revistabiosana@gmail.com

Revista Cientifica de Salud BIOSANA Vol. 6, Nim. 3. (Abril-Junio 2026) Pag 173-181. ISSN: 2960-8481

Un desafio diagnostico y multidisciplinario en el espectro de las malformaciones congénitas a8

Revista Cientifica de Salud

anemia de Fanconi y el sindrome de Townes-Brocks pueden compartir manifestaciones clinicas similares, por
lo que la integracion de hallazgos clinicos, radiologicos y genéticos resulta fundamental (5).

En el presente caso, la combinacion de hallazgos clinicos e imagenoldgicos permitié establecer el diagnostico
dentro del espectro VACTERL de manera temprana, facilitando la planificacion terapéutica y el abordaje
multidisciplinario. Estos resultados coinciden con lo reportado por diversas series clinicas, que destacan el
papel central de la radiologia en la deteccidn precoz y caracterizacion de las malformaciones asociadas.

El pronostico de los pacientes con asociacion VACTERL depende principalmente del tipo y severidad de las
anomalias asociadas, particularmente de las cardiopatias congeénitas y el compromiso renal. Los avances en
cirugia neonatal, cuidados intensivos e imagenologia han permitido mejorar significativamente la
supervivencia y calidad de vida de estos pacientes durante las Ultimas décadas. Sin embargo, muchos
requieren seguimiento multidisciplinario prolongado debido a secuelas respiratorias, gastrointestinales,
ortopédicas y uroldgicas (1,4).

En el presente caso, la evolucion postoperatoria de la atresia esofagica y fistula traqueo-esofagica estuvo
marcada por la aparicion de una fuga anastomotica posterior a la reparacion quirargica de la atresia esofagica.
Esta complicacion constituye una de las principales causas de morbilidad temprana tras la correccion de la
atresia esofagica con o sin fistula traqueoesofagica, con una incidencia reportada entre el 5 % y el 20 % de
los pacientes, dependiendo de factores como la longitud del defecto esofagico, la tension de la anastomosis,
el estado clinico neonatal y la experiencia del centro quirargico (7, 8). Desde el punto de vista imagenolégico,
el esofagograma contrastado continGa siendo el método de eleccion para confirmar la presencia de
extravasacion de contraste a nivel de la anastomosis y determinar su extension. La identificacion temprana de
esta complicacion es fundamental para instaurar medidas terapéuticas oportunas, prevenir mediastinitis, sepsis
y compromiso respiratorio, asi como para optimizar la evolucion clinica del paciente (7, 9).

Conclusiones

La asociaciéon VACTERL constituye una entidad congénita poco frecuente cuyo diagnéstico requiere una
evaluacion clinica e imagenoldgica integral. ElI reconocimiento temprano de patrones malformativos
compatibles permite establecer un diagnostico oportuno, orientar adecuadamente el manejo terapéutico y
mejorar el prondstico de los pacientes.

La radiografia convencional continGa siendo una herramienta diagnoéstica fundamental durante el periodo
neonatal, mientras que la ecografia, la ecocardiografia y otras modalidades de imagen complementarias
contribuyen a la caracterizacion completa de las anomalias asociadas.

Finalmente, este caso resalta la importancia del enfoque multidisciplinario y de la correlacién clinico-
radioldgica para optimizar la toma de decisiones terapéuticas, reducir complicaciones y favorecer una mejor
evolucion funcional a largo plazo.
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